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O que é o DNA?

• O DNA é a molécula que carrega a informação 

genética.

• Consiste em uma dupla hélice formada por 

nucleotídeos.

• O DNA é fundamental para a hereditariedade e a 

evolução.

• Caracterizar o genoma de uma população pode 

trazer diversos benefícios.
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• Frequências alélicas diferentes
• Diferentes níveis de 

predisposição
• MP recomendará diferentes 

ações para diferentes indivíduos
• Precisamos compreender a 

paisagem genética Brasileira



Paisagem Genética 
Brasileira

• Não é trivial

• Diferentes influências

• Essencial para o 
desenvolvimento da 
Medicina de Precisão 
no Brasil

• Pedro Reinel, Jorge Reinel, Lopo Homem, and 
António de Holanda – Brazil, 1519



Populações Africanas em Grandes Estudos Genômicos



Iniciativa de Medicina de Precisão – EUA – Janeiro / 2015



Iniciativa Brasileira em Medicina de Precisão – Novembro/2015





Source:
Frost & Sullivan: New Paradigm Shift
in Treatment



Benefícios: Ciência de Dados 
em Medicina de 
Personalizada



Desafios



O que é Big Data?



Big Data e os 5 V’s

• Volume: quantidade de dados gerados por sistemas hospitalares, 
prontuários eletrônicos, etc.;

• Velocidade: fluxo contínuo de novas informações;

• Variedade: dados clínicos, laboratoriais, genéticos, epidemiológicos, etc.;

• Veracidade: acurácia e confiabilidade dos dados;

• Valor: aplicação destes dados para a melhora da saúde.



Big Data refere-se ao 
armazenamento, processamento e 
análise de grandes volumes de dados 
que são gerados em alta velocidade 
e possuem grande variedade. Sua 
grande aplicação é extrair 
informações que apoiem a tomada 
de decisão baseada em evidência.



Métodos e Tecnologias para 
Análise de Big Data em 

Saúde



Aprendizado de 
Máquina

Uma estratégia analítica que 
permite que computadores 
“aprendam” a partir de dados sem 
serem explicitamente programados. 
Os algoritmos de aprendizado de 
máquina analisam grandes volumes 
de dados, identificam padrões, 
fazem previsões e tomam decisões 
baseadas em dados históricos.



Funcionamento de Aprendizado de Máquina

Entrada de Dados: imagens médicas, prontuários eletrônicos, exames 
laboratoriais, dados genéticos, informações coletadas na anamnese;

Processamento: o método analisa uma vasta quantidade de exemplos, avaliando 
relações entre variáveis e identificando padrões, que são representados 
matematicamente (modelo);

Predição e Tomada de Decisão: o modelo resultante pode prever diagnósticos, 
recomendar tratamentos, estimar probabilidades de complicações futuras.







Fontes de 
Dados

Ambiente: estilo de vida; exposições

Clínicos: históricos médicos; 
resultados de exames; desfechos

Imagem: ressonância; tomografia; 
raio-x

Genômicos: variações de DNA; 
expressão gênica; metiloma





Ancestralidade Global vs. Ancestralidade Local





Alguns dos Meus Resultados…

Gene/SNP Genótipo Função Impacto Clínico

APOE CC
Metabolismo de 

lipoproteínas
Resposta padrão às estatinas

SLCO1B1 TT Transportador hepático
Baixo risco de miopatia com 

estatinas

CYP2C9*2 CC

Metabolismo de fármacos

Doses padrão para fluvastatina, 
warfarina

CYP2C9*3 AA Metabolizador normal

CYP3A4*1B TT Atividade enzimática normal

CYP3A4*22 GG Sem redução de atividade

CYP3A5*3 CT Metabolizador intermediário



Abordagem Tradicional vs. Medicina de Precisão

Cenário Abordagem 
Tradicional Medicina de Precisão

Colesterol Alto Atorvastatina 20mg Atorvastatina 10-20mg (resposta superior 
esperada)

Anticoagulação Warfarina dose padrão Dose padrão (CYP2C9 normal)

Imunossupressão Tacrolimus dose 
padrão Redução de 30-50% na dose inicial

Ansiolíticos Dose padrão Monitoramento de efeitos prolongados



Muito obrigado!

benilton@unicamp.br



BIPMed e a Sociedade Civil – 2019



Oncologia



Neurologia



Neurologia



Epilepsia



Medicina de Precisão
Brasil



Displasias Esqueléticas



Psiquiatria



Futuro

• Geração de dados

• Aprimoramento de metodologias

• Disponibilização de inovações para toda 
a população

• Mudanças na governança, disseminação 
de resultados e infraestrutura

• Mecanismos eficazes de gestão de 
dados

• Mudança de pensamento financeiro de 
origem governamental


